Background and Objectives：Congenital long QT syndrome (LQTS) is a genetic disease that brings prolongation of the QT interval on an electrocardiogram and leads to syncope and sudden death by a fatal ventricular arrhythmia. In Korea, there have been studies about the clinical characteristics and treatment of LQTS, but there are no studies for the molecular and biological evaluation of its genetic mutation. Subjects and Me-thods：Six nationwide university hospitals and laboratories segregated DNA from the blood of 10 patientsdiagnosed with LQTS to analyze the genetic mutation. Results：Nine out of ten individuals were female. Eight showed genetic mutations. Three had an abnormality in the KvLQT1, 6 in the HERG and 2 had abnormalities in both KvLQT1 and HERG. None had abnormalities in KCNE1 and 2 showed no abnormalities in KvLQT1, HERG or KCNE1. Conclusion：Congenital LQTS shows various genetic mutations, and this indicates the necessity for further organized study in more individuals for confirmation of the relationship between the results of clinical diagnosis and genetic analysis. (Korean Circulation J 2004;34 (8):813-819) KEY WORDS：Long QT syndrome；Gene；Chromosome. 서 론 QT 연장 증후군(long QT syndrome：LQTS)은 임 상적으로 심전도에서 QT 간격이 연장되어 있고, 다형 성 심실성 빈맥을 보이는 증후군으로 실신과 급사를 일 으킬 수 있는 질환으로 이제까지 선천적인 경우와 약제 논문접수일：2003년 9월 17일 수정논문접수일：2004년 3월 12일 심사완료일：2004년 5월 03일 교신저자：김윤년, 700-712 대구광역시 중구 동산동 194 계명대학교 의과대학 내과학교실 전화：(053) 250-7114·전송：(053) 250-7034·E-mail：ynkim@dsmc.or.kr 나 대사성 장애, 그리고 서맥 등에서 잘 나타나는 후천 적인 경우가 있다고 알려져 있다. 1)2) 이러한 현상들은 세포막에 존재하는 소디움과 포타시움 이온 채널의 장 애로 발생한다고 알려져 있으며, 특히 선천성인 경우는 Keating 그룹 3) 에 의해 QT 연장 증후군의 원인이 유전 자의 돌연변이로 인해 발생하며 세포막의 소디움과 포 타시움의 수용체에 장애가 발생하는 것으로 알려져 있 다. 현재까지 7가지 유형의 유전자가 보고되어 있으며 각각의 유전자형에 따라 임상양상, 약물에 대한 반응이 달라지는 것으로 알려져 있다. 국내에도 QT 연장증후군 에 대한 연구 보고가 있으나 주로 임상에 대한 연구가 대부분이며 4-18) 유전학적인 원인에 대한 연구는 아직 없다. 이에 저자들은 임상적으로 QT 연장증후군으로 확 인된 한국인 환자의 유전적 결함 유형을 밝히고자 한다. 대상 및 방법 임상연구방법 환자와 가족의 혈액 수집 전국 6개 대학병원에서 QT 연장 증후군으로 확인된 환자 중 유전자 연구에 동의한 31명의 환자와 가족의 혈액을 채취하여 냉동시킨 후, 가능한 빠른 시간에 계명 대학교 의과대학 내과학교실과 자연과학대학 생물학과 실험실로 수송하여 DNA를 분리하였고, 이를 냉동 보관 하였다. 이 중 10명의 환자와 18명의 가족 혈액에서 DNA 분리가 가능하였으며 10명의 환자 유전자를 분석하였다. 현재까지 밝혀진 QT 연장 증후군의 유전자 분석 현재까지 알려진 LQTS의 유전자로 알려진 5가지의 유전자 변이 중에서, 1형(KvLQT1), 2형(HERG), 5형 (KCNE1)에 대한 유전자의 염기를 조사하여 환자의 유 전자 염기와 비교함으로써 돌연변이가 발생한 부분을 비 교 분석하였다. 분자 생물학적 방법 환자와 가족의 유전자 분석 샘플이 수집되는 즉시 genomic DNA를 분리해서 저장 하였고, PCR(polymerase chain reaction) 반응으로 각각
의 유전자는 본 연구에서 검사하지 않았다 (Table 3 ). 
